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Comparison of causative variant prioritization tools using next-generation sequencing data 












 本研究では2通りの研究（「仮想患者 STUDY」および「鳥大病院 STUDY」）を実施した。【仮想患



















 Reuben J. PengellyによるとPhenIXがもっともバリアントの同定率が高かったとの先行研究があ
るが、100件の仮想患者を用いた本研究の解析結果からは、hiPHIVEもPhenIXと同程度の同定率が示
され、実際の症例を用いた解析からも、その傾向が確認された。HPOとVCFファイルを用いる診断補
助ツールには、比較的容易に操作できる、ONLINE環境下のソフトウェアも存在するが、個人情報保
護についての課題を有する。character user interface（CUI）での操作を要する為、それらの知識
が必要となるが、本研究からは上記2つのツールがNGSを用いた遺伝学的診断の解析ツールとして有
用であると考えられた。また、本研究は検討できていないが、HPOの設定によって結果が左右される
可能性があり、患者の症状の原因となっているバリアントを上位に順位付けさせるための、HPOの設
定方法についてさらなる検討が必要と考えられた。 
 
結 論 
 日本人患者を対象とした疾患の原因となる遺伝子バリアントの同定に関して、他のソフトウェア
と比較して、hiPHIVEとPhenIXで高い同定率が確認された。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
